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Invaginacion gastroduodenal y sindrome
de Peutz-Jeghers

Gastroduodenal invagination
and Peutz-Jeghers syndrome

Sr. Editor:

El sindrome de Peutz-Jeghers (SPJ) es una enfermedad
hereditaria rara caracterizada por maculas pigmentadas en
la piel y la mucosa oral, y pdlipos gastrointestinales multi-
ples de tipo hamartomatoso. La localizacion mas frecuente
de las lesiones polipoideas es el yeyuno e ileon pero también
pueden presentarse en estdbmago, duodeno y colon. Es poco
frecuente en la infancia y la clinica de presentacion suele
ser como invaginacion o sangrado intestinal.

Presentamos el caso de un nifio con SPJ que debutd
como una invaginacion gastroduodenal, localizacion inusual
ya que la mayoria de las invaginaciones son intestinales y
solo hay descritos 5 casos en la literatura.

Varon de 7 aios, que acude al hospital por dolor abdo-
minal, vomitos no biliosos y estrefimiento de varios dias
de evolucion. El paciente presenta historia previa de dolor
abdominal recurrente y anemia ferropénica cronica. En los
antecedentes familiares destaca la presencia de poliposis
coloénica en el padre. En la exploracion fisica se observa pali-
dez cutaneo-mucosa, lentiginosis en la mucosa oral y labial,
y abdomen con distension epigastrica.

La analitica solo muestra elevacion moderada de ami-
lasa 292 U/l (19-161 U/l). Se realiza transito intestinal con
contraste en el que se observa obstruccion a la salida del
estdmago con acortamiento antral y defecto de llenado de
la segunda porcion duodenal (fig. 1). La laparotomia con-
firma la invaginacion gastroduodenal (fig. 2) y la presencia
de dos pdlipos sésiles de 3 x 5cm y 4 x 2cm, realizan-
dose una desinvaginacion manual y gastrostomia antral con
exéresis de las lesiones polipoideas. El estudio anatomopa-
tologico es compatible con pélipos de tipo hamartomatoso.
La recuperacion del paciente es satisfactoria y a lo largo
de su seguimiento se han observado numerosos polipos en
el estomago, el duodeno, el colon y el sigma, sin que haya
presentado nuevas complicaciones.

Figura 1  Transito intestinal con contraste: obstruccion a la
salida del estdbmago con acortamiento antral y defecto de lle-
nado de la segunda porcion duodenal.

Figura 2
proximal.

Invaginacion gastroduodenal con dilatacion gastrica

La prevalencia estimada del SPJ es de 1 cada 8.300 a 1
cada 280.000 personas'. Se transmite de forma autosomica
dominante, con una penetrancia variable, aunque en el 25%
de los pacientes se produce por mutaciones de novo?. Esta
causado por mutaciones en el gen STK11 (también llamado
LKB1) localizado en el cromosoma 19p13.3. El gen STK11
codifica una serina-treonina cinasa que actlia como supresor
de tumores®. Las mutaciones de este gen se detectan en mas
del 50% de los individuos con SPJ y su ausencia en familias
con diagnéstico clinico de SPJ sugiere que puede haber otro
locus genético causante del SPJ*.

El diagnostico se realiza por la presencia de polipos
hamartomatosos confirmados histologicamente y al menos
dos de los siguientes criterios clinicos: historia familiar,
hiperpigmentacion y pélipos en el intestino delgado®.

Histoldgicamente, se caracterizan por poseer un eje
conectivo fino y muy ramificado que contiene musculo liso y
les confiere un aspecto arborescente.

Las maculas pigmentadas estan presentes en el 95% de
los pacientes® y son mas frecuentes en labios, mucosa bucal
y area periorbitaria, aunque también pueden aparecer en
los dedos, palmas, plantas y mucosa perianal e intestinal.
La mediana de edad de comienzo de los sintomas es a los
13 anos y los mas frecuentes son dolor abdominal, invagi-
nacion y obstruccion del intestino delgado, sangrado rectal
y anemia. Presentan multiples pélipos hamartomatosos que
se localizan preferentemente en el intestino delgado, aun-
que también pueden estar situados en estomago, colon y
recto®, y son causa de dolor abdominal recurrente a causa
de invaginaciones. También se han descrito polipos en otras
localizaciones, como nasofaringe, vesicula biliar y vejiga
urinaria.

El tratamiento de los polipos obstructivos debe ser
endoscopico siempre que sea posible, 0 minima reseccion
intestinal para reducir el riesgo de sindrome de intestino
corto y otras complicaciones.

El SPJ predispone a cancer, fundamentalmente en
la edad adulta, de origen tanto gastrointestinal como
extraintestinal?. El riesgo de cancer a lo largo de la vida
varia entre el 37 y el 93% en comparacion a la poblacion
general’.
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En los nifios con SPJ el cribado endoscopico mediante
colonoscopia se recomienda cada 3 anos comenzando
cuando aparecen los sintomas o en la adolescencia temprana
si no hay sintomas. A partir de los 10 anos se recomienda
endoscopia alta bianual y exploracion radiologica con bario
del aparato digestivo superior?.

En la literatura hay numerosos casos descritos de invagi-
nacion intestinal en el SPJ pero se han descrito solo 5 casos
de obstruccion a la salida del estomago debido a invagina-
cion gastroduodenal por poélipos gastricos en el SPJ, solo
uno de ellos en la infancia®®''. El diagnéstico diferencial
debe realizarse con otras causas de obstruccion a la salida
del estdbmago, como enfermedad ulcerosa péptica, volvulo,
ingestion de causticos, estenosis pildrica, tumores o seudo-
quistes pancreaticos.

Aunque se trata de un sindrome poco frecuente, puede
manifestarse en la infancia, por lo que debe tenerse
en cuenta en el diagnostico diferencial de pacientes
con historia familiar positiva que presenten sintomas
obstructivos o sangrado intestinal.
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Tumor en el peroné de caracteristicas
radiolégicas agresivas en un preescolar

Tumour in the fibula with aggressive
radiological characteristics in an infant

Sr. Editor:

En pacientes con una lesion 6sea, la mas importante
decision diagnostica es definir si dicha lesion es benigna
o maligna. En el diagnostico diferencial también deben
considerarse las lesiones seudotumorales. Las técnicas de
radiologia convencional siguen teniendo una importancia
fundamental en el estudio de los tumores d0seos. Los hallaz-
gos radiologicos proporcionan una informacion diagndstica
importante respecto al comportamiento agresivo o no (tasa
de crecimiento) de las lesiones subyacentes. Estas caracte-
risticas, cuando se combinan con la informacion relacionada
con la localizacion o la distribucion en el esqueleto, per-
miten proporcionar uno o varios diagndsticos que son mas
probables para un determinado paciente. También es esen-
cial la informacion clinica, incluida la edad del paciente
complementada; en algunos casos, con datos de laboratorio.

Aunque la clinica y los hallazgos radioldgicos nos permi-
ten formular un diagnostico razonable en la mayoria de
los casos, ante una lesion dsea de caracteristicas radiologi-
cas agresivas, se precisa del estudio histopatoldgico reglado
para confirmar el diagnostico2.

Presentamos el caso de un varén de 2 anos y 11 meses,
remitido a las consultas de oncohematologia pediatrica y
traumatologia para estudio de una lesion dsea localizada en
el peroné izquierdo. Tercer hijo de padres no consanguineos,
gestacion a término, parto por cesarea por no evoluciony en
tratamiento ortopédico por pies valgos reductibles. Antece-
dentes familiares sin interés patolodgico. Quince dias antes
de la consulta, el nino sufre un traumatismo banal en esa
pierna, presentando 48h después fiebre de 38°C axilar y
deposiciones diarreicas que ceden espontaneamente. Dos
dias mas tarde comienza con dolor en la region externa
de la pierna izquierda que le impide la correcta deambula-
cion. Durante este tiempo recibe, en régimen ambulatorio,
antibioterapia con amoxicilina y claritromicina sin presentar
mejoria; por lo que tras la realizacion de una radiografia AP
y lateral de la pierna izquierda, en la que se objetiva una
lesion litica localizada en la diafisis del peroné izquierdo
de aproximadamente 6cm, que rompe la cortical y con
reaccion periostica (fig. 1), es remitido a nuestro hospital.
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